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Ingezonden
(Buiten verantwoordelijkheid van de redactie; deze behoudt zich het recht voor de stukken te bekorten; stukken die langer zijn dan i kolom druks 
komen niet voor plaatsing in aanmerking)
Familiaire gecombineerde hyperüpidemie
Met belangstelling lazen wij het caput selectum van De Bruin et 
aL, waarin zij o.m. nader ingaan op pathofysiologie en genetica 
van familiaire gecombineerde hyperlipidemie (FGH) (1996; 
2118-21). Als aanvulling hierop willen wij een aantal nieuwe 
ontwikkelingen op het gebied van genetisch onderzoek naar de 
oorzaak van F G H  noemen, die in hun artikel ontbreken.
De laatste jaren is duidelijk geworden dat ‘low density’-lipo- 
proteïne (LDL)-partikels uit verschillende subfracties bestaan, 
waarbij vooral de dichtere eiwitrijke deeltjes (‘small dense’ 
LDL) in verband worden gebracht met versnelde lipideperoxi- 
datie,1 een belangrijke stap in het atheroscleroseproces. Men 
neemt aan dat behalve metabole invloeden ook genetische fac­
toren het vóórkomen van athcrogeen small dense LD L in 
FGH-families bepalen.2 3 H et persisteren van een overmaat aan 
small dense LDL na 12 weken behandeling met lipideverlagen- 
de medicatie bij FGH-patiënten is een aanvullend argument 
voor de aanwezigheid van een genetische invloed op het LDL- 
subfractiepatroon bij F G H .4 Het vaststellen van een dicht 
LDL-subfractieprofiel kan met de reeds genoemde inclusiecri­
teria bijdragen tot het stellen van de diagnose.
Ondanks bet feit dat F G H  metabool en genetisch waar­
schijnlijk een heterogene groep van aandoeningen is, hebben wij 
in 40 goed gedefinieerde FGH-families (663 personen), d.m.v. 
complexe segregatieanalyse kunnen vaststellen dat de hoogte 
van de apolipoproteïne-B-concentratie verklaard kan worden 
door één co-dominant overervend genlocus.5
Insulinercsistentie speelt zowel een rol bij overproductie van 
'very low density-lipoproteins’ als bij een gestoorde klaring van 
triglyceriderijke lipoproteïnen en wordt in verband gebracht 
met het vóórkomen van small dense LDL.tì Wij hebben vastge­
steld dat insulineresistentie ook voorkomt bij FGH-patiënten 
met een normaal lichaamsgewicht,7 Het ligt dus voor de hand 
ook de genen die betrokken zijn bij de werking van insuline als 
kandidaatgenen voor FG H  te beschouwen. Opmerkelijk hier­
bij is dat op chromosoom 19 zowel de loei voor de LDL-recep- 
tor aanwezig zijn, als de insulinereceptor, als een locus dat werd 
gelieerd aan het vóórkomen van small dense L D L .8
Tenslotte zijn wij van mening dat de rol van mutaties in het li- 
poproteïnelipase (LpL)-gen door de auteurs wordt onderschat, 
In een samenwerkingsverband tussen groepen in Leiden, A m ­
sterdam en Nijmegen is aangetoond dat slechts één LpL-muta- 
tie, de LpL-Asii29i-Ser~mutatie, reeds in 3 van de 17 onder­
zochte FGH-families predisponeerde voor de hyperlipidemie.9
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Wij stellen m et genoegen vast dat collegae Bredie en Stalen­
hoef het eens zijn met de beschrijving van de diagnostiek, de 
pathofysiologie en de genetica van FG H . H et was nadrukkelijk 
de bedoeling van he t  caput selectum de ‘ha rd e ’ gegevens over 
F G H  te bespreken, voorzover bekend. Bredie en Stalenhoef 
schetsen een aantal ontwikkelingen die ons niet onbekend zijn, 
maar die nog geen ‘waarheidsstatus’ hebben verkregen.
T . W . A . D E  B R U I N  
G . M . D A L L I N G  A - T H I E  
D . W .  E R K E LE NS
Utrecht, novem ber 1996
M edicam enteuze behandeling van seksuele  
problem en bij mannen
In hun artikel over de medicamenteuze behandeling van sek­
suele problemen bij mannen ( i99ó;2029-32) schrijven Slob en 
Gianotten dat testosteronsubstitutie zinvol kan zijn bij mannen 
met libidoverlies en een verlaagde testosteronconcentratie in 
het serum; hierbij geven zij ook enige doseringsadviezen. Of­
schoon hun aanbevelingen op zich juist zijn, acht ik een waar­
schuwende opmerking op zijn plaats. Als er bij mannen een 
verlaagde testosteronconcentratie in het serum wordt gevon­
den, behoort er eerst aanvullende diagnostiek plaats te vinden, 
zodat men de oorzaak van het hypogonadisme kan vaststellen. 
E en  belangrijke plaats heeft hierbij de bepaling van de plasma- 
concentraties van luteïniserend horm oon (LIT) en follikel- 
stimulerend horm oon (FSH), aangezien men hiermee onder­
scheid kan m aken  tussen een primair testiculaire oorzaak (ver­
hoogde waarden van LH  en FSH) en aandoeningen op het ni­
veau van hypofyse of hypothalamus (niet verhoogde waarden 
van LH  en FSH). In deze laatste situatie is verdere functionele 
en beeldvormende diagnostiek van hypofyse/hypothalamus ab­
soluut noodzakelijk, aangezien er dan immers in vele gevallen 
een hypofysetumor zal bestaan. Als deze diagnose door de tes- 
tosteron-voorschrijvende arts over het hoofd wordt gezien, kan 
dat grote consequenties hebben voor de patiënt.
P.M.  J . Z E L I S S E N Utrecht, november 1996
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